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 تشکر و قدردانی
حمد و سپاس مخصوص خدایی است که جهان را پر از نشانه 
آفرید برای پی بردن به عظمت خودش و توفیق مطالعه ی پدیده 
را با توجه به درک محدود ما بر ما عنایت فرمود. های علمی 
بر یک پایان بنگارم بر خود لازم می دانم که  اکنون که باید آغازی
بخاطر راهنمایی  دکتر احد اعظمی از استاد محترم جناب آقای 
های ارزنده شان در راستای انجام این پروژه نهایت تقدیر و تشکر 
 جناب  ات استاد گرامی از زحمرا نمایم. در اینجا لازم می دانم 
بخاطر کمک های ارزشمند قدردانی آقای دکتر  بهزاد  داورنیا غ
 نمایم.
 
  
 ‌ث
 
 ‌‌‌‌‌
 
 تقدیم
 
 نکه جان را فکرت آموختآبنام 
خدای را بسی سپاس که از روی کرم، پدر و مادری فداکار نصیبم 
تا در سایه ی درخت پر بار وجودشان بیاسایم و از ریشه ی  ساخته
واز سایه ی وجودشان در راه کسب دین و  برگ گیرم آنها شاخ و
 دانش بهره گیرم.
والدینی که بودنشان تاج افتخاری است بر سرم و نامشان دلیلی 
چرا که این دو موجود مقدس پس از پروردگار،  است بر بودنم
ودر این وادی پر فراز و  دستم را گرفتند مایه هستی ام بوده اند،
 رفتن را به من آموختند. نشیب زندگی ، چگونه راه
  آموزگارانی که برایم زندگی و انسان بودن را معنا کردند.
حال این برگ سبزی است تحفه ی درویش تقدیم به آستان 
 آنان.....
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 در هبتلا ّای خاًَادُ افراد بیي در آلکاپتًََریك اٍکرًٍَزیس اختلال ژًتیکی  بررسی
 اردبیل استاى
 چکیدُ 
ًفر)، ٍلی ّسار  150ّسار تا  111هَرد در ّر  1با ٍجَد ضیَع خیلی اًذک آلکاپتًََریا در اکثر ًصادّا ( :سابقِ ٍ ّدف
ًَع اختلال شًتیکی هختلف در شى  141دّذ بِ طَری کِ تا کٌَى  ایي بیواری یک ّترٍشًیتی اللی قابل تَجْی ًطاى هی
ضایغ ّستٌذ ٍلی بؼضی دیگر هختع برخی کطَرّا تطخیع دادُ ضذُ است کِ بؼضی از آًْا در سرتاسر جْاى  DGH
ّای ارائِ ضذُ در ایراى در خػَظ بیواراى هبتلا بِ آلکاپتًََری هحذٍد بِ هطالؼات  یا هٌاطق خاغی ّستٌذ. گسارش
 هَردی ٍ بالیٌی بَدُ ٍ اطلاػی از ٍضؼیت شًتیکی ایي بیواراى در ایراى ٍجَد ًذارد. در هطالؼِ اخیر برای اٍلیي بار در
بررسی ضذُ دبیل بَیصُ در هَارد فاهیلی آى ردر ااٍکرًٍَزیس آلکاپتًََریک  ی هَارد ضٌاختِ ضذُ یکیشًتاختلال کطَر 
 است.
آلکاپتًََریک در  یسهبتلا بِ اٍکرًٍَز ی ضٌاختِ ضذُ یواراىب یکیشًت یهطالؼِ با ّذف بررس یيا :ّا هَاد ٍ رٍش
آلکاپتًََریک قبلا  یسآًْا بِ اٍکرًٍَز یکِ ابتلا یلاردب استاىدر  یواریب یيا افراد دچارهٌظَر  یي. بذگرفت اًجام یلاردب
 یا در ادرار ٍ یسیکّوَشًت یذاس ی یافتِ یصافسا یرهقاد یبررس ریقاثبات ضذُ است (بِ ػٌَاى هثال از ط یبِ طَر قطؼ
ضرکت در  یآگاّاًِ برا یتداضتي رضا)، در غَرت یسدر بافت ّوبٌذ (اٍکرًٍَز یآب یا قَُْ یا یاُس یا رًگ قَُْ ییرتغ
 م ضذ.لازم اًجا شًتیکی ّای تست DGHشى  یَىهَتاس یبِ هٌظَر بررس یواراىب یيا ی ّوِ ی. براضذًذ طرح، ٍارد هطالؼِ
 ٍفر بِ ػٌوَاى پرٍباًوذ اًتخواد ضوذًذ برای ایي هطالؼِ از ّر خاًَادُ هبتلا بِ اٍکرًٍَزیس آلکاپتًََری یک ً  :ّا یافتِ
) اسوتفادُ gnicneuqes regnaS( lanoitnevnoCدر هرحلوِ اٍل از رٍش  ANDپس از ًوًَوِ گیوری ٍ اسوتخرا  
کووووردین. ًتیجووووِ تووووَالی یووووابی شى هووووَرد بررسووووی هٌتْووووی بووووِ ٍاریاًووووت بووووذهؼٌی بووووا هطخػووووات                                  
 گردیذ. 3455522:sr/siH08nlG.p:T>A/042.c:)4.781000-MN(DGH
یک تغییر پلی هَرفیک  با  SGN ٍ regnaS یابی تَالی ّای رٍش بِ DGH شى آًالیس از حاغل ًتیجِ :گیری یجًِت
کِ ًوی تَاًذ ػاهل  بَد) 3455522:sr/siH08nLG.p:T>A/042.c:)4.781000-MN(DGH( هطخػات
 بیواری باضذ.
 اردبیل. ،DGH شى ّای هَتاسیَى آلکاپتًََریک، اٍکرًٍَزیس :کلوات کلیدی
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یراصتخا نیلاع تسرْف: 
AKU: Alkaptonuria 
DNA: Deoxyribonucleic acid 
NGS: Next generation sequencing  
CNVs: Copy number variations 
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